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ｃａｓｅ １ ＮｏｒｍａＩｍａｌｅ 
精巣性女性化症のＤＮＡ診断
CaselではＡＲのＥｘｏｎＢ（ＤＮＡ結合領域）に点
突然変異を認めた。ＤＮＡＤＮＡ結合領域、Steroid
：ステロイド結合領域。
図２精巣性女性化症完全型の全身像
表現型は女'性であったが、鼠径部に
精巣が存在し、染色体は46,ＸＹであ
った。
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がIﾘ}らかになり，この疾患がＡＲ週仏子の異常に起る。笈際，学墳のｌｍｉｆコレステロール(1i〔は，米Ｉｊ５１
１ｊｄすることが明らかになったことから（図１）し即，とまったく何様に妓近上ﾅｌＷＩｌ(Ｉにある（図４）:１．
ＤＮＡ診断がiII能になってきた。図２の)iii例は原しかし，［１本の学蹴のコレステロール摂10(１１１は未
発性無ﾉ1絲を歪訴に来診した。表現型は女性H1で１K|ほど多くない（表２）:!ｂこの乖離の隙Iﾉﾘは，
あったが，内１ｆｔ器であるｆ宮を欠如し，腱は盲端いわゆる体質といわれてきた遺伝子多型に起因す
に終わっていた。染色体は４６，ＸＹであり，鼠提ると考えられている。実際，肥満に関連する遺仏
部に精巣が存在した。この症例の水梢血ＤＮＡ分ｒ･は多数報告されており（表３），将米的にはそ
折を行ったところ，ＡＲのＤＮＡ結合領域に点突れらの遺伝ｒ･多型に基ずく食事指導が合理的であ
然変異を認めた（図３)。ろと考えられる。
高血圧もレニンーアンギオテンシン系の遺伝子２．多因子疾患と思春期 多型が知られており，遺伝素因別の生活指導が今
糖尿病，高血圧や肥満などはいわゆる生活習慣理的であろう。
病とされ，生活スタイルや環境因子が重要視されインスリン依存性糖尿病は単一の遺伝予異常で
る一方，これらの疾患に関連する遺伝子も複数存発症する原因遺伝子が多く知られているが，２型
在すると考えられている。糖尿病の発症には複数の遺伝因子と環境因子が関
最近，わが国でも学童の肥満が問題になってい係していると考えられている（図５）。この様な
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図４日米の学童の血清コレステロール値の
年次変化
日米ともに血清コレステロール値は増
加している。（文献３を改変）
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因子Ｉ図５多因子疾患としての糖尿病
２型糖尿病の発症には複数の
遺伝因子と環境因子が関与し
ている。
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